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Abstract 

La sirenomelie est une forme rare de dysgenesie caudale generalement incompatible avec la vie du fait des malformations renales graves qui y 
sont associees. En Afrique, elle est associee a des considerations mystico-religieuses et a la sorcellerie et expose la famille a une stigmatisation 
violente. Son etiologie est encore tres controversee. A notre connaissance, il s'agit du premier cas congolais rapporte dans la litterature. 
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Introduction 



La sirenomelie est une forme rare de dysgenesie caudale decrite 
pour la premiere fois par Rocheus en 1542 puis par Polfyr en 1553 
[1]. Elle est caracterisee par un degre variable de fusion des 
membres inferieurs. Sa prevalence est estimee a 1 pour 100000 
naissances vivantes [2]. Plus de 50% des patients decedent in 
utero, et ceux qui naissent vivants decedent generalement dans les 
48 premieres heures de vie du fait des graves malformations renales 
frequemment associees a cette sequence. En Afrique, la naissance 
de ces nouveau-nes dit « enfants poissons » est souvent associee a 
des considerations mystico-religieuses et les meres de ces enfants 
souvent accusees de sorcellerie. Tres peu de cas ont ete rapportes 
en Afrique [3,4]. Nous rapportons le premier cas congolais de 
sirenomelie, observe a Lubumbashi, dans le sud-Est de la 
Republique Democratique du Congo. 



Patient et observation 



Madame D.M, Congolaise agee de 26 ans, P6G7A0D0, a 36 
semaines d'amenorrhee consulte pour hydrorrhee et douleur 
d'enfantement. Par ailleurs, elle signale la non perception de 
mouvements foetaux actifs il y a quelques heures. Tout au long de 
sa grossesse, elle n'a suivi aucune consultation prenatale et n'a pris 
aucun medicament ni aucun produit traditionnel. Elle n'est pas 
diabetique et n'a aucun antecedent personnel particulier. Aucune 
notion de diabete ni de malformations n'est retrouvee dans sa 
famille. Pas de consanguinite avec son conjoint age de 41 ans. 
A I'admission, I'etat general etait bon et les signes vitaux dans les 
normes. La hauteur uterine etait de 32 cm et I'auscultation au 
foetoscope de Pinard notait I'absence de bruits du coeur foetal. Le 
foetus etait en presentation du siege, le toucher vaginal mettait en 
evidence I'absence de membranes foetales et permettait de palper 
les membres inferieurs ftaux qui etaient colles. La patiente fut mise 
sous antibioprophylaxie et nous avons laisse evoluer le travail 
d'accouchement. Au bout de 4 heures, elle accoucha un mort-ne 
macere au premier degre ayant pese 3000 grammes et mesure 47 
cm de taille et 33,5 cm de perimetre cranien. L'examen du nouveau- 
ne notait la presence d'une artere ombilicale unique, I'absence des 
organes genitaux externes (Figure 1), une imperforation anale 
(Figure 2) et des membres inferieurs fusionnes de leur base 
jusqu'aux pieds (Figure 1, Figure 2, Figure 3) et leur palpation 
externe donnait I'impression d'avoir probablement deux femurs et 
deux tibias. Les deux pieds etaient relies par leurs plantes avec 9 
orteils repartis sur deux lignes (Figure 3). Le nouveau-ne avait 
I'aspect d'une « sirene ». Nous n'avons pas pu obtenir le 
consentement des parents afin de realiser des radiographies des 
membres inferieurs chez le mort-ne et des dosages sanguins des 
metaux lourds ainsi que la glycemie chez la mere. 



Discussion 



L'etiologie de la sirenomelie est encore controversee. Generalement 
sporadique, elle a ete longtemps consideree comme d'origine 
environnementale, avec le diabete maternel insulino-dependant 
comme premiere cause compte tenu du fait que 10 a 15% des 
enfants affect.es sont nes de meres diabetiques. Certains auteurs 
ont suggere que le stress oxydatif induit par ('accumulation de 
radicaux libres pourrait avoir un effet teratogene chez les foetus de 
meres diabetiques. Cependant, seuls 0,5%-3,7% des cas rapportes 
dans la litterature ont ete associes a un diabete maternel. Celui-ci 
n'explique done pas a lui seul la survenue de cette sequence 
malformative. Dans notre observation, la mere n'etait pas 
diabetique. Cependant, la grossesse n'ayant pas ete suivie dans le 



cadre des consultations prenatales, il ne nous est pas possible 
d'exclure formellement le diabete gestationnel. D'autres facteurs 
teratogenes tels que la vitamine A, le Cadmium, le plomb ont ete 
associes a la sirenomelie sur des modeles animaux et humains. 
Etant donne qu'il a ete trouve des taux eleves de cadmium et de 
plomb dans la population lushoise [5], I'hypothese etiologique 
impliquant ces metaux lourds n'est pas a ecarter. 
En 1986, Stevenson et al ont propose une theorie du « vol 
vasculaire » dans laquelle la regression caudale resulterait d'un 
detournement du flux sanguin destine a la partie caudale de 
I'embryon via un large vaisseau derivant de I'artere vitelline prenant 
son origine dans I'aorte abdominale [6]. Ce detournement entraine 
une hypoperfusion du mesoderme caudal. Cependant, il convient de 
souligner le fait que cette theorie n'explique pas, a elle seule les cas 
associant des malformations craniofaciales et cardiaques. De plus, 
elle ne donne pas la cause de cette sequence malformative. 
La theorie du defaut de la blastogenese a egalement ete proposee 
pour expliquer la pathogenese de la sirenomelie. Selon cette 
theorie, la sirenomelie est une anomalie primaire de la blastogenese 
qui survient a la fin de la gastrulation vers la troisieme semaine de 
gestation. En 1961, Duhamel et al ont observe une association 
frequente de la sirenomelie avec des malformations de la region 
caudale de I'embryon. (anorectales, genito-urinaires, lombo- 
sacrees,...), definissant un ensemble malformatif qu'il a denomme 
syndrome de regression caudale mais aujourd'hui connu sous le 
nom de dysgenesie caudale. II a ete recemment suggere que les 
deux hypotheses demeurent valables, les anomalies de la 
blastogenese pouvant affecter tant les organes que les vaisseaux 
[7]. 

La publication recente de cas familiaux a stimule la recherche de 
facteurs genetiques associes a la sirenomelie [8]. Des etudes 
experimentales realisees chez des rats induisant des mutations 
perte de fonction des sequences de signalisation du gene « Bone 
morphogenetic protein » (BMP-7) ou des mutations gain de fonction 
des sequences de signalisation du gene «retinoic acid » (RA) ont 
permis d'observer le developpement d'un phenotype semblable a 
celui observe chez I'humain, associant la fusion des membres 
inferieurs a des malformations pelviennes severes [9]. II semble 
done qu'il existe une base genetique complexe, polygenique dans la 
pathogenese de la sirenomelie. 

Dans le cas de notre patient, aucune echographie n'a ete realisee 
dans le cadre des consultations prenatales. Pourtant, le diagnostic 
echographique precoce est possible des la 9eme semaine de 
grossesse en depit de I'hydramnios severe consecutif a I'agenesie 
renale bilaterale observee dans la grande majorite des cas [10]. 



Conclusion 



La sirenomelie est une malformation congenitale rare et fatale. A 
notre connaissance, il s'agit du premier cas documente en 
Republique Democratique du Congo. Le refus par les parents de 
realiser des examens complementaires tant a la mere qu'a I'enfant a 
considerablement limite notre description clinique. 
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Figures 



Figure 1: Vue anterieure 

Figure 2: Vue posterieure montrant I'imperforation anale 
Figure 3: Vue inferieure montrant les 9 orteils 
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Figure 3: Vue inferieure montrant les 9 orteils 
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